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Introducción 
La distonía es un trastorno del movimiento caracterizado por activi· 
dad muscular sostenida, que frecuentemente aparece como retorcimien· 
tos del cuerpo, movimientos repetitivos o posturas anormales (1) 
La distonía se caracteriza semiológicamente por: 1) contracción exce· 
siva (tónica o espasmódica) de uno o varios grupos musculares con co· 
contracción de músculos antagonistas. 2) Reclutamiento a distancia de 
músculos no necesarios para la realización del acto motor en curso 
(«overAow»). 3) Finalización adecuada del acto motor, a pesar de la pa· 
rasitación del movimiento, salvo en casos muy avanzados. 4) Ausencia 
de síntomas piramidales, sensitivos o cerebelosos. 
El término distonía así definido constituye un signo clínico, cuya ba-
se etiopatogénica es muy diversa (2). En la práctica es habitual deno· 
minar distonía a la enfermedad Distonía de Torsion idiopática, la cual 
a su vez no es más que una de las entidades que forman el Síndrome 
Distónico ! 1,3). 
El fenómeno distónico puede afectar a distintas parles del cuerpo. 
Marsden, Harrison y Bunday (4) (1976) propusieron una clasificación se· 
gún la distribución de la distonía en focal (fig. 1 A), cuando afecta una 
única zona corporal, segmentaria si participan dos o más regiones cor· 
porales contiguas (fig. 1 B) y dislonía generalizada (fig. 1 C) cuando son 
varias las parles del cuerpo afectadas. En febrero de 1984 se revisó y 
amplió esta clasificación semiológica (Ad. Hoc. Comittee of the Dystonia 
Medical Research Foundation) (5) de la siguiente forma: 
1) Distonía focal: sólo un determinado grupo muscular está afectado, 
así los ojos en el blefaroespasmo, la boca en la distonía oromandibular, 
la laringe en la distonía distónica, el cuello en la tortícolis o un extremi· 
dad superior en el espasmo del escribiente. 
2) Distonía segmentaria: compromete dos segmentos contiguos, se 
habla así de la dislonía craneal cuando dos o más grupos musculares ce-
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fálicos o cervicales están comprometidos, axial cuando son el cuello y 
tronco los afectados. La distonía crural indica afectación de ambas pier· 
nas o de una pierna y tronco. 
3) La distonía generalizada: se define como aquélla en que está afee· 
lada al menos una pierna y alguna otra región corporal. 
4) Se utiliza el término distonía multifocal para referirse a la afecta· 
ción de dos o más partes del cuerpo, separadas espacialmente, por 
ejemplo, una pierna y el cuello. 
5) Hemidistonía, cuando están afectados brazo y pierna del mismo 
lado. 
En esta revisión se discutirán los problemas diagnósticos en la evalua· 
ción semiológica y etiológica del síndrome distónico. 
Diagnóstico diferencial semiológico 
A. Diferenciación de otros movimientos anormales 
Los problemas más frecuentes de diagnóstico diferencial de la disto· 
nía suelen plantearse con otros movimientos anormales complejos. La di-
ferenciación entre movimientos coreicos y distónicos puede resultar difí· 
cil. Los primeros no tienen un patrón fi jo, son irregulares y no suelen ge· 
nerar tensión muscular; aparecen con una secuencia continua de moví· 
mienlos, que los tipifica. Por el contrario, la distonía sigue un pairen re· 
petilvo, causa tensión y distorsión de la parle del cuerpo afectada y no 
suele ser continua en el tiempo. 
En algunos pacientes coinciden mioclonias y dislonía (6). Las mioclo-
nias suelen afectar preferentemente a los músculos distales y la distonía a 
los proximales (fig. 2). Debe diferenciarse las verdaderas mioclonias y 
axlerixis o incluso el temblor poslural, de los movimientos que ocurren 
cuando el sujeto intenta superar la oposición causada por la actividad 
distónica. En estos casos podría admitirse la denominación «temblor dis· 
tónico» y «mioclonia distónica» para enfatizar el origen distónico del 
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movimiento anormal observado (7). También existen tics caracterizados 
por una contracción prolongada (8) que pueden mantener un segmento 
corporal en una postura anormal durante varios segundos, simulando 
una postura distónica. la posibilidad del sujeto de evitarlos voluntaria-
mente es un dato importante para el diagnóstico diferencial. 
B. Pseudodistonías 
Existe además una amplia gama de procesos patológicos que pueden 
plantear problemas de diagnóstico diferencial serniológico con el fenó-
meno distónico. 
1) Patología Neurológica. 
a) Síndromes poreto-espásticos: El más característico es la hemipare-
sia o hemiplejia espástica con liberación de los reflejos de estiramiento 
(especialmente en músculos antigravitotorios), que motivan la adquisición 
de una postura flexora en brazo y extensora en la pierna, denominado 
«distonía espástica» por Denny Brown (9) (fig. 3). Este mismo autor utili-
zó la denominación «distonía hemipléjica» cuando no existía aumento 
de los reflejos osteotendinosos ni paresia. La descripción de este último 
término por Denny Brown corresponde a lo que se denomina distonía. El 
concepto actual de distonía hace incorrecta esta terminologia. 
b) Síndrome de actividad muscular continua. El más característico de 
estos síndromes es el síndrome de lsaacs, en el cual existe actividad au-
mentada de unidades motoras con descargas continuas de alta frecuen-
cia (doblete, triplete). Esta actividad persiste a pesar de realizar un blo-
queo anestésico del nervio, pero desaparece tras bloqueo con curare de 
la unión neuro-muscular. la actividad muscular continua puede provocar 
posturas anormales mantenidas. El estudio electrofisiológico puede ser 
necesario para diferenciar en último término esta enfermedad de un ge-
nuino síndrome distónico. 
c) Síndromes miopáticos: las miopotías con miotonía pueden plantear 
el diagnóstico diferencial con posturas distónicas, al adquirir el miembro 
sometido al fenómeno miotónico una actitud anómala. 
d) Otras patologías neurológicas pueden provocar posturas anómalas 
(sobre todo del cuello): tumores de fosa posterior, malformación de 
Arnold-Chiori, siringomielia, radiculopatías, deaferentización (2). 
2) Patología psiquiátrica: las enfermedades psiquiátricas pueden ma-
nifestarse con movimientos y posturas anormales similares a las observa-
das en la distonía orgánica. Las causas psiquiátricas de pseudodistonío 
incluyen el Síndrome de Munchausen, la neurosis de renta y la reacción 
de conversión. los dificultades diagnósticos que o veces conlleva este 
problema quedan ilustradas en la descripción hecha por Batshow y cols, 
(1 O) de una paciente sometida incluso a varias intervenciones qui rúrgicas 
antes de confesor el origen simulador de su trastorno. 
3) Patología ortopédica: Retracciones articulares o músculo- tendino-
sas determinan la adquisición de posturas anómalas que semiológica-
mente pueden simular una actitud distónica. «La subluxación atlantoa-
xial» o «dislocación rotatoria del atlas» puede provocar una desviación 
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tónica del cuello; esta anomalía ocurre normalmente en adultos después 
de un traumatismo, pero en niños puede aparecer sin aparente historio 
previo de accidente o golpe ( 11 ). 
4) Síndrome de Sandifer: Posturas anormales de la cabeza y el tronco 
pueden aparecer en el contexto de una hernia de hiato o de un reflujo 
gastroesofágico en niños de poca edad y con particular frecuencia en los 
que padecen una encefalopatía no evolutivo expresada por tetraparesia 
espástico. 
Closif icoción etiológico 
A Distonía de torsión idiopático. 
Lo distonía de torsión idiopática generalizada puede aparecer de for-
ma esporádica o hereditaria, autosómica dominante o recesiva y ligada 
al sexo (12). Lo primera descripción de esta enfermedad fue hecha por 
Destorac, quien en 1901 describió el caso de una mujer de 17 años con 
tortícolis, tortipelvis, espasmo del escribiente y posturas anómalas en pies 
(13). Posteriormente Schwalbe (1908) ( 14), Zieehen (191 1) ( 15) y 
Oppenheim (1911) (16) describieron pacientes similares. Oppenheim en 
1911 fue quien introdujo el término «distonía» haciendo alusión a un 
trastorno cambiante y fluctuante del tono muscular en estos pacientes, 
con ausencia de otros déficits neurológicos. Inicialmente se discutió si es-
tos pacientes representaban realmente una nueva enfermedad, ya que 
era conocido que diversas enfermedades del sistema nervioso (lo enfer-
medad de Wilson particularmente) podrían acompañarse de este tipo del 
trastorno ( 17). En 19 44 Herz ( 18) discutió convincentemente la existencia 
de distonío de torsión en ausencia de causa conocida. Varios años más 
tarde la entidad «distonía de torsión idiopático» (distonía musculorum 
deformons) quedó firmemente establecida, al describirse su frecuente ori-
gen hereditario (1 7, 19). 
lo formo generalizada suele comenzar en la infancia, afectando a 
extremidades inferiores, mientras que las formas focales o segmentarias 
muy raro vez comienzan antes de los 40 años. Durante los últimos años 
se ha discutido si las formas generalizadas, segmentaria y focal de disto-
nío idiopática contituyen o no la misma entidad. Así la distonía generali-
zada idiopática, tanto en su forma esporádica como hereditaria, siempre 
comienza como distonía focal. Otro aspecto importante es que en fami-
lias con varios miembros afectos, algunos de ellos pueden tener una for-
ma generalizada, otros segmentaria y otros foca l, lo cual apoya la hipó-
tesis de que se trate de la misma enfermedad, siendo las formas focales o 
segmentorias formas frustres de la distonía de torsión idiopático generali-
zada (12). Un estudio reciente sobre el tipo de herencia en pacientes con 
distonío focal, segmentaria y generalizada apoya una trasmisión autosó-
mica dominante, con penetración incompleta y sugiere un origen común 
para los tres tipos de distonía (20). De hecho, se ha identificado en una 
familia el o los genes transmisores de distonío en el cromosoma 9q 32-
34 (21 ). Probablemente todas las formas de distonía de torsión idiopáti-
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Figuro lA: Paciente con tortícolis espasmódico (distonío focal). 
J ___ _ Figuro l B: Distonío segementoria con afectación de la musculatura de extremidad superior derecha. 
Figura l C: Distonía generalizada. 
ca sean hereditarias. Así mismo es conocido que estímulos sensitivos o 
estereotipias motoras de diversa índole pueden disminuir las posturas o 
movimientos distónicos, y estas maniobras pueden ser eficaces en diver-
sas zonas del cuerpo afectadas por el fenómeno distónico, tonto si de 
trata de distonía focal, segmentaría o generalizada y es conocido que la 
misma fenomenología sugiere similar patofisiología. Recientemente se 
han descrito alteraciones en el ciclo de excitabilidad del componente R2 
del reflejo trigémino-facial (22) y de la inhibición recíproca en músculos 
del brazo (23L tanto en pacientes con distonía focal como generalizada. 
Todos estos datos apoyan la hipótesis de que tanto las formas focales y 
segmentarias como generalizadas constituyen manifestaciones diversas 
de la misma entidad nosológica. 
Es frecuente en la distonía de torsión idiopática la coexistencia de 
otros tipos de movimientos anormales tales como movimientos lentos y rít-
micos (miorritmia) ( l 8L mioclonias y temblor postural (24). 
La distonía «musculorum deformans», y las formas focales o segmen-
tarias de distonía idiopática se caracterizan típicamente por la aparición 
de posturas o movimientos distónicos en ausencia de signos clínicos que 
indiquen afectación cortico-espinal, cerebelosa, trastornos sensitivos o de 
funciones superiores. La distonía aparece en los estadios iniciales, duran-
te la ejecución de ciertos movimientos y sólo cuando la enfermedad está 
muy avanzada ocurren de forma permanente. 
Signos infrecuentes, pero compatibles con el diagóstico de DTI cuan-
do aparecen aisladamente (tabla l ) son los movimientos balísticos, la 
distonía escapular e incluso el signo de Babinski autentico (no la exten-
sión tónica del dedo gordo, que es una manifestación frecuente de la dis· 
tonía). 
Existen tres entidades en las que la distonía tiene una presentación 
brusca e intermitente. Coreoatetosis paroxistica quinesogénica: (25) se 
hereda de forma outosómico dominante en alrededor de 70% de los 
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cosos. Comienza durnnte lo infancia o adolescencia y se caracteriza 
por episodios de breve duración, provocados por lo realización de un 
acto motor, en los cuales uno extremidad adquiere una postura distóni-
ca durante 5· l O minutos como consecuencia de lo ejecución de un mo-
vimiento rápido o inesperado. Lo más frecuente es que los pacientes su-
fran l ó 2 episodios al día, aunque en ciertas temporadas pueden 
aparecer con mayor frecuencia. Los pacientes no sufren crisis epilépti-
cas, pero estos episodios pueden ser reducidos eficazmente con lárma· 
cos ontiepilépticos (lenoba rbital , difenilhidantonina, clonozepan) . 
Coreootetosis distónico paroxística: los movimientos o posturas distóni-
cas aparecen de forma brusca y durante minutos u horas, quedando el 
paciente asintomático en los intervalos. Los ataques no estan desenca-
denados por el movimiento. La mayoría de los casos descritos son fa-
miliares (26L aunque existen casos esporádicos. Distonía con marcada 
variación diurna: se caracteriza por la presencio de movimientos y 
posturas distónicos en pacientes jóvenes, con una marcada variación 
en la severidad e incidencia de los síntomas durante el día. Los pacien-
tes se despiertan practicamente asintomáticos, pero a medida que pasa 
el día los posturas y movimientos distónicos aparecen y empeoran, so-
bre todo si se realiza ejercicio físico, alcanzando la máxima gravedad 
en las horas vespertinas. Dos características de gran interés son la de· 
saparición total de los síntomas con un breve sueño y la respuesta es· 
pectacular a la levodopa. Segawa y colaboradores (27L que definie· 
ron este cuadro clínico en 1972, consideran que estos pacientes difie-
ren de la enfermedad de Parkinson juvenil. En lo actualidad se conside-
ra que lo «distonía con respuesto a levodopa» constituye un complejo 
síndrome cuyos diferentes causas o entidades clínicas, están aún por 
definir con exactitud (28). Otra forma rara de presentación es la disto-
nía hipnagogica, en la que los pacientes son despertados por la pre-
sencia de espasmos distónicos. 
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Figura 2: Paciente con distonía mioclónica. Los espasmos distónicos afectan fundamental-
mente a músculos proximales, registrándose sacudidas mioclónicas en músculos distales. 
B Distonía sintomática 
En aproximadamente un tercio de los pacientes con distonía se en-
cuentra una lesión encefálica subyacente de causa conocida o no demos-
trable, o algún factor exógeno que actúe como desencadenante (distonía 
sintomática). En el caso de la distonía idiopática el único hallazgo clínico 
es la presencia de movimientos o posturas distónicas. No se observan 
trastornos en la movilidad ocular, anomalías retinianas, dismetría, exal-
tación patológica de los reflejos osteotendinosos, paresia, crisis epilépti-
cas o demencia, salvo que alguno de estos hallazgos puede asociarse 
con tratamiento quirúrgico previo. La presencia de algunos de estos sig-
nos sugiere el caracter sintomático de la distonía (tabla 1 ), sin embargo 
su ausencia no excluye la posibilidad de un origen secundario (29). El 
examen médico detallado y una historia clínica exhaustiva son dos as-
pectos fundamentales en el estudio del paciente con distonía. 
Datos relevantes en la historia clínica 
La ingesta de drogas antipsicóticas es una causa frecuente de reac-
ción distónica aguda y de distonía tardía (30). La reacción distónica 
aguda no ofrece problemas de diagnóstico diferencial, si se piensa en 
ella y se conoce la utilización de fármacos antidopaminérgicos y puede 
ser tratada en los servicios de urgencias administrando anticolinérgicos, 
difenhidramina o diacepan. 
La distonía tardía puede resultar semiológicamente indistinguible de 
la distonía idiopática. Su aparición se asocia con la ingesta crónica de 
fármacos que bloquean los receptores dopaminérgicos D2 (31 ). La disto-
nía tardía en niños y adolescentes (que rara vez desarrollan otro tipo de 
disquinesia tardía) puede ser generalizada, con predominio fundamen-
talmente en EEll, segmentaria o focal, mientras que en adultos predomina 
la distribución focal o segmentaria. Este patrón de distribución según la 
edad es semejante al seguido por la distonía de torsión idiopática. 
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La existencia de antecedentes de traumatismo craneo-encefálico, su-
frimiento perinatal, contacto con tóxicos, accidente cerebro vascular, etc. , 
orientan al diagnóstico de distonía sintomática, máxime cuando en estos 
pacientes suele coexistir otros signos neurológicos como expresión del 
daño cerebral. La manifestación de los síntomas distónicos puede ocurrir 
varios años despues de la noxa cerebral (32,33). La ausencia de enfer-
medad neurológica familiar no es un dato concluyente en contra del ca-
rácter hereditario de la distonía, puesto que es bien conoCida la existen-
cia de «formas frustradas» en muchas familias, con un único miembro 
aparentemente afectado. 
Datos semiológicos 
La mayoría de los pacientes con hemidistonía sufren distonía sinto-
mática, y sólo excepcionalemente la hemidistonía es el inicio de una dis-
tonía generalizada idiopática (34). La presencia de posturas distónicas 
desde el inicio de la enfermedad es un dato sugestivo de distonía sinto-
matica, ya que una característica constante de la distonía idiopática es 
su aparición, al comienzo de la enfermedad sólo en relación a determi-
nadas tareas motoras. El desarrollo temprano de trastornos en la articu-
lación de la palabra (salvo en el caso de la dislonía distónica) con di-
sartria o hipofonia es tambien sugestivo de distonía sintomática; preci-
samente la instauración de una importante dificultad articulatoria con-
trastando con un grado moderado de distonía en otras regiones explo-
radas, es muy sugestiva del síndrome de Hallervorden-Spatz. La presen-
cia de signos neurológicos no distónicos o físicos generales es el dato 
fundamental que orienta el diagnóstico hacia una distonía sintomática. 
Así la afectación de la musculatura ocular, fundamentalmente crisis ocu-
logiras, sugieren una distonía post-encefálitica o inducida por neurolép-
ticos; la presencia de atrofia óptica obliga a descartar una enfermedad 
de Leigh, de la misma manera que si a la atrofia óptica se añade retino-
patia debe considerarse la enfermedad de Hallervorden-Spatz, algún ti-
po de gangliosidosis (GM-1 y GM-2) y la lipofuscinosis cereoide. La 
ataxia es un signo cardinal en la ataxia-telangiectasia y en las degene-
raciones espino-cerebelosas, aunque ocasionalmente la distonía puede 
ser la expresión más importante del cuadro clínico (35). La ohalmople-
gia es signo muy sugestivo de lipidosis con histiocitos azul marino. La 
existencia de signos polineuropáticos sugiere acantocitosis, leucodistro-
fia y ataxia-telangiectasia o una enfermedad heredo-degenerativa (espi-
nocerebelosa, Enfermedad de Joseph, OPCA). El fenotipo orienta al 
diagnóstico cuando la distonía es la expresión clínica de homocistinuria, 
mucopolisacaridosis o hipoparatiroidismo. Si se detecta esplenomegalia 
debe considerarse como probable diagnóstico la gangliosidosis GM 1, 
la histiocitosis azul marino o la lipofuscinosis ceroide. El síndrome de 
Rett, originado en una mutación dominante en el cromosoma X, es la 
enfermedad demenciante infantil más frecuente en el sexo femenino, sin 
base metabólica conocida; el síndrome se caracteriza por apraxia ma-
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nual y regresión del lenguaje que se inician hacia el segundo año de vi-
da; muy característicamente, en el segundo quinquenio emerge un cua-
dro distónico en extremidades inferiores que más larde se sigue de un 
síndrome rígido-acinético y los pacientes terminan perdiendo la capaci-
dad ambulatoria (36). 
Dentro del síndrome parkinsoniano debe reconocerse que diversas 
formas de distonía focal pueden ser la primera manifestación clínica de 
la enfermedad de Parkinson. Sin embargo, éste dato ha sido comproba-
do analomopatológicamenle en muy pocos casos y con frecuencia la 
asociación distonía-parkinsonismo es la manifestación de una enferme-
dad multisistema (37), por otro lado es bien conocida la existencia de 
movimientos o posturas distónicas como consecuencia del tratamiento 
con levodopa y agonistas dopaminérgicos (381. En pacientes con paráli-
sis supranuclear progresiva es frecuente la existencia de retrocoli s; pue-
den tambien aparecer blefaroespasmo de manera aislada o distonía cra-
neal (39). 
La distonía puede ser la única expresión de una reacción de conver-
sión (10,40). Generalmente, pero no siempre, existen síntomas o signos 
que coexistiendo con la distonía orientan hacia el origen psicógeno del 
problema, así falsas paresias, trastornos sensitivos no congruentes, múlti-
ples somatizaciones, obvios trastornos psiquiátricos, inconstantes e incon-
gruentes posturas y movimientos distónicos, sin embargo, debe recordar-
se las frecuentes variaciones en la expresión 
del fenómeno distónico en el caso de la DTI, 
tales como posible desaparición con el repo-
so, aparición con programas motores concre-
tos, disminución e incluso desaparición con 
determinados gestos o estímulos sensitivos, 
etc., y no considerar estos aspectos como ar-
gumento central del posible origen psicógeno 
del síndrome distónico. 
Investigación etiológica del síndrome 
distónico 
con frecuencia el diagnóstico como ya se ha explicado en apartados 
previos. 
El estudio hematológico incluyendo médula ósea, junto con el estudio 
en microscopía electrónica de una biopsia de piel y conjuntiva puede de-
tectar una lipidosis (34). El estudio preparado de linfocitos periféricos 
puede reflejar vacuolización al microscopio de luz e inclusiones en la mi-
croscopia electrónica. El estudio de los enzimas lisosomiales en fibroblas-
tos de piel o en células hemáticas de la serie blanca puede indicar un dé-
fici t de hexosaminidasa, B-galactosidasa o aril-sulfatasa. El análisis de 
orina detecta la posible presencia de ácido glutárico y/o aminoácidos 
(homocistinuria). La TAC cerebral puede demostrar calcificaciones en 
ganglios basales o áreas de hipodensidad en la enfermedad de Wilson y 
otras entidades. Cambios atróficos en la TAC se observan en la enferme-
dad de Hallervorden-Spatz y en la enfermedad de Wilson; la atrofia del 
caudado sugiere enfermedad de Huntington o neuro·acanlocitosis. La 
Resonancia magnética se revela particularmente útil para el diagnóstico 
firme del síndrome de Hallervorden-Spatz en vida del paciente, ya que 
permite descubrir una hiposeñal en T2 sobre ambos globos pálidos en 
forma de hoja de haya, con un islote de hiperseñal en su interior, todo lo 
cual ha sido descrito como «imagen en ojos de tigre», que se considera 
patognomónica de esta afección (41 ). 
Las anomalías EEG o del electroretinograma y la alteración de los po· 
tenciales evocados somatosensoriales, auditi-
vos o visuales, indican el caracter sintomático 
de un síndrome distónico, pero no tienen es· 
pecificidad diagnóstica. 
Conclusiones 
Los pacientes con un síndrome distónico 
clín icamente compatible con una distonía de 
torsión idiopática no precisan una exhausti-
va búsqueda etiológica, sin embargo en ni-
ños y adultos jóvenes ha de excluirse siem-
pre la posibilidad de una enfermedad de 
Wilson dadas las posibi lidades de trata-
miento. El procedimiento de investigación 
etiológica acordado en el Centro de Estudio 
Clínico de la Distonía en Nueva York es se-
guido tambien en otros centros. La historia 
clínica y la exploración neurológica orientan 
Figura 3: Paciente con hemiplejia izquierda con exaltación de 
reflejos osteotendinosos. La postura es semiológicamente simi· 
lar a la observada en un paciente con distonía segmentaria. 
la distonía de torsión idiopática de co-
mienzo en edad infanta-juvenil suele seguir 
un curso progresivo en los primeros años 
para estabilizarse posteriormente . En nues· 
Ira experiencia la mayor parle de los pa-
cientes consiguen adaptarse relativamente 
bien a los requerimientos de la vida cotidia· 
na. La distonía focal del adulto no es progre-
siva en la gran mayoría de pacientes. El 
grado de alteración viene dado por la rela-
ción entre la intensidad de la distonía y la 
demanda física o social del paciente. las 
distonías que afectan a los músculos del cue-
llo y cara son las más incapacitantes. Por el 
contrario la distonía secundaria suele tener 
un curso progresivo, añadiéndose otros sín-
tomas y signos que suelen conducir al diag-
nóstico etiológico. 
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